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Diagnostic prenatal 
des cardiopathies congenitales 
et ses consequences 

La suspicion d'une anomalie cardiaque a I'echographie du 2 e trimestre 
de la grossesse ou des antecedents personnels ou familiaux de cardiopathie 
congenitale chez la femme imposent uneechocardiographie fcetale. 

La decouverte d'une cardiopathie pose plusieurs questions : quel est son 
pronostic ? Y a-t-il d'autres anomalies ? Est-on dans une situation 
pouvant justifier une interruption de la grossesse ? Si la grossesse 
est poursuivie, comment organiser la prise en charge perinatale ? 


Jerome Le Bidois * 

L e developpement de I’echographie antenatale a 
conduit a s’interesser au coeur foetal des le debut des 
annees 1980. L’amelioration continue de 1’imagerie 
permet des diagnostics de plus en plus precis. Le diagnos- 
tic antenatal des malformations du coeur foetal permet une 
meilleure prise en charge globale des malformations car- 
diaques. Ainsi, la decouverte d’une cardiopathie conduit a 
une recherche soigneuse de signes extracardiaques de 
syndromes ainsi que, le plus souvent, a la pratique d’un 
caryotype foetal. Le diagnostic antenatal permet aussi 
d’organiser une prise en charge perinatale optimale. 

II faut preciser les indications de l’echocardiographie 
foetale, ainsi que sa technique, avant d’etudier les conse- 
quences pratiques de la decouverte antenatale d’une car- 


diopathie. Nous verrons que les differentes phases de la 
prise en charge necessitent la collaboration d’une large 
equipe multidisciplinaire aux competences multiples. 



EST NOUVEA 





L'amelioration continue des performances des appareils 
d'echographie permet un diagnostic de plus en plus precis 
des malformations cardiagues. 

La decouverte d'une augmentation de I'epaisseur de la clarte 
nucale a I'echographie du premier trimestre de la grossesse 
devient une indication majeure de I'echocardiographie foetale. 


* Institut de puericulture de Paris, 75014 Paris ; Service de cardiologie pediatrique, hdpital Necker-Enfants malades, 75743 Paris Cedex 15. 
Courriel : jerome.lebidois@nck.aphp.fr 
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MALADIES CARDIAQUES DE L' ENFANT DIAGNOSTIC PRENATAL DES CARDIOPATHIES CQNGENITALES 


LES INDICATIONS 

DE L'ECHOCARDIOGRAPHIE FGETALE 

Dans un premier temps, Fechocardiographie foetale a ete 
proposee aux femmes ayant un antecedent personnel ou 
familial de cardiopathie congenitale. On sait en effet que 
le risque de recurrence dans cette situation y est plus 
eleve que dans la population generale (0,3 a 0,8 % des 
naissances vivantes). 1 Le risque de recurrence de cardio- 
pathie congenitale dans une famille qui a deja donne nais- 
sance a un enfant atteint est d’environ 2 a 3 % ; il en est de 
meme quand le pere est atteint, alors que le risque est plus 
eleve (5 a 10 °/o) si c’est la mere. 1 

Secondairement, d’autres indications sont apparues 
(u. tableau). Deux indications meritent une mention parti- 
culiere. 

Tout d’abord la suspicion d’une malformation car- 
diaque a Fechographie de depistage des malformations, 
dite « echographie morphologique ». En France, il est 
d’usage de pratiquer trois echographies au cours de la 
grossesse, en pratique une a chaque trimestre. C’est lors 
de Fechographie du deuxieme trimestre, vers 20-24 semai- 
nes d’amenorrhee, que Fanatomie foetale, notamment car- 
diaque, est analysee. Les echographistes ont ete formes 
depuis les annees 1980 2 a reconnaitre les principales struc- 
tures cardiovasculaires (les 4 cavites, l’aorte et Fartere pul- 
monaire ainsi que leurs connexions avec les ventricules). 

Indications de fechocardiographie foetale 


Antecedents de cardiopathie 

► Maternel, paternel, grossesse anterieure 

Anomalies foetales 

i Suspicion d'anomalie cardiaque a Fechographie 
morphologique 

» Malformations extracardiaques 
» Anomalies chromosomiques 

► Anomalies de la clarte nucale 

► Anasarque fceto-placentaire 
» Arythmies cardiaques 

Antecedents maternels 

► Traitement teratogene 

► Diabete 

► Phenylcetonurie 

Antecedents familiaux 

► Sclerose tubereuse de Bourneville 

► Syndrome de Noonan 

► Syndrome de Di George 


Tableau 


En cas de suspicion d’une anomalie du coeur et/ou des 
gros vaisseaux lors de cette echographie, il est de regie de 
completer l’examen du coeur foetal par un cardiopediatre 
forme au diagnostic prenatal. La suspicion de cardiopa- 
thie, notamment la simple impossibility de mettre en evi- 
dence les structures cardiovasculaires normales, est 
actuellement la meilleure indication d’echocardiographie 
foetale specialisee puisque, dans pres de la moitie des cas, 
une cardiopathie est confirmee. 3 

La mesure de l’epaisseur de la clarte nucale, pratiquee 
systematiquement lors de Fechographie du premier tri- 
mestre, permet aussi de selectionner une population de 
foetus ayant un risque accru de cardiopathie : une valeur 
superieure au 95 e percentile, qui conduit a pratiquer tout 
d’abord un caryotype foetal, a une sensibilite de 56 % et 
une specificite de 94 % chez les foetus ayant un caiyotype 
normal. 

En cas de pathologie maternelle comportant un risque 
de bloc auriculo-ventriculaire congenital (lupus, syn- 
drome de Sjogren), ou chez les meres ayant des anticorps 
anti-SSA et/ou anti-SSB, la recherche d’un trouble de 
conduction auriculo-ventriculaire peut etre proposee des 
la 1 6 e ou 1 7 e semaine d’amenorrhee. 

LA REALISATION 

DE L'ECHOCARDIOGRAPHIE FGETALE 


Tres schematiquement, Fechocardiographie foetale pra- 
tiquee par l’echographiste dit « de premier niveau » doit 
permettre d’identifier les quatre cavites cardiaques ainsi 
que les connexions entre les ventricules et les arteres. 
Le cardiopediatre specialise dans le diagnostic antena- 
tal doit confirmer la malformation et preciser de fa^on 
plus detaillee Fanatomie afin d’informer le couple sur le 
pronostic de la malformation et les possibilites thera- 
peutiques. 

Ces examens sont realises habituellement entre 20 et 
24 semaines d’amenorrhee, mais il est possible de faire un 
diagnostic plus precoce, des 15-16 semaines, dans certai- 
nes populations a risque (p. ex. en cas d’antecedent fami- 
lial ou de clarte nucale augmentee a Fechographie du pre- 
mier trimestre). 

La correlation entre le diagnostic prenatal par le car- 
diopediatre et le diagnostic post-natal est excellente, de 
l’ordre de 95 °/o. 4 Il n’en demeure pas moins que certaines 
malformations sont de diagnostic difficile avant la nais- 
sance (coarctation de l’aorte, retour veineux pulmonaire 
anormal). 

LES CONSEQUENCES DU DIAGNOSTIC 
ANTENATAL DES MALFORMATIONS 
CARDIAQUES 

Schematiquement, la decouverte d’une cardiopathie pen- 
dant la grossesse conduit a se poser plusieurs questions. 
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Quel est le pronostic de la cardiopathie ? 

II n’entre evidemment pas dans notre propos d’analy- 
ser ici le pronostic de chaque type de cardiopathie. Sche- 
matiquement, on considere qu’une cardiopathie est 
« curable » si le coeur comporte deux ventricules de taille 
et de fonction satisfaisantes et un arbre arteriel pulmo- 
naire fonctionnel, c’est-a-dire peu hypoplasique. II faut 
cependant observer que meme une excellente analyse 
anatomo-physiologique de la cardiopathie ne peut empe- 
cher que le pronostic reste incertain. Ainsi, si le pronostic 
d’une communication interventriculaire isolee est excel- 
lent, on ne peut exclure la survenue de complications gra- 
ves, que ce soit avant, pendant, voire longtemps apres la 
cure chirurgicale. De meme, il est parfois tres difficile de 
preciser, avant la naissance, si une cardiopathie peut etre 
traitee de fa^on « curative » ou « palliative ». C’est le cas 
quand un des ventricules est hypoplasique : il n’y a pas de 
frontiere nette entre un ventricule capable de se develop- 
per apres la naissance et un ventricule trop petit pour etre 
fonctionnel. Dans la premiere hypothese, on peut envisa- 
ger une « reparation » de la malformation, alors que dans 
la seconde, seules des interventions palliatives pourront 
etre proposees. Il peut etre utile, dans ces cas, de repeter 
les examens au cours de la grossesse afin de detecter une 
eventuelle evolutivite de la cardiopathie. 

La cardiopathie est-elle isolee ou associee 
a d'autres anomalies ? 

Les cardiopathies peuvent etre associees a des anoma- 
lies chromosomiques, 5 dont le diagnostic repose sur 
l’etude du caryotype foetal. Certaines malformations s’ac- 
compagnent tres frequemment d’anomalies du caryotype : 
c’est le cas du canal atrio-ventriculaire, associe dans 50 a 
60 % des cas a une aneuploidie, le plus souvent une triso- 
mie 21. Il est de regie de proposer un caryotype foetal 
quand une cardiopathie est decouverte avant la naissance, 
permettant de decouvrir une anomalie chromosomique 
dans environ 20 % des cas. L’indication d’un tel examen, 
qui comporte un risque foetal, certes faible (de l’ordre de 
0,5 a 1 %), doit etre soigneusement pesee, en fonction du 
risque ; en effet, certaines malformations, comme la 
transposition des gros vaisseaux, ne sont quasiment 
jamais associees a des anomalies du caryotype. L’etude 
cytogenetique doit etre egalement adaptee dans certains 
cas : les cardiopathies dites « conotroncales », telles que la 
tetralogie de Fallot ou l’interruption de la crosse aortique, 
peuvent etre associees a une microdeletion du chromo- 
some 22, frequemment responsable de retards mentaux ; 
cette anomalie n’est pas detectable par le caryotype stan- 
dard, mais uniquement par une technique particuliere 
d’hybridation in situ. 

La decouverte d’une cardiopathie doit aussi conduire a 
un examen approfondi de l’ensemble des organes foetaux. 
L’association a des anomalies extracardiaques est en effet 



UMLU Coupe des quatre cavites. 

OD : oreillette droite ; VD : ventricule droit ; 
OG : oreillette gauche ; VG : ventricule gauche. 



GKI3 VG : ventricule gauche ; 

VD : ventricule droit ; AO : aorte ; AP : artere 
pulmonaire ; FO : foramen ovale. 


frequente, estimee entre 25% et 45% : 6 anomalies neuro- 
logiques, digestives, renales, vertebrales, pouvant entrer 
dans le cadre de syndromes connus. 

Est-on dans une situation ou une interruption 
medicale de qrossesse est autorisee ? 

Ce n’est qu’apres ces etapes que l’on peut tenter de 
repondre a la question d’une eventuelle interruption de 
grossesse. L’article L2213-1 du Code de la sante publique 
dispose que <r rinterruption volontaire d’une grossesse peut, a 
toute epoque , etre pratiquee si deux medecins membres d’une 
equipe pluridisciplinaire attestent , apres que cette equipe a 
rendu son avis consultatij . f soit que la poursuite de la grossesse 
met en peril grave la sante de la femme , soit qu ’il existe une forte 
probability que I’enfant a naitre soit atteint d’une affection 
d’une particuliere gravite reconnue comme incurable au 
moment du diagnostic j». Le medecin qui a realise le dia- 
gnostic antenatal d’une malformation cardiaque a done 
une responsabilite considerable et doit faire face a des 
questions d’une extreme difficulte. 
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- Est-on dans une situation de « forte probability » d’une 
affection « reconnue comme incurable » ? 

- Si un doute existe quant au pronostic, doit-on evoquer 
la possibility d’une interruption de grossesse pour motif 
medical ? 

- Si le medecin juge la cardiopathie « curable » mais que 
la mere souhaite faire une interruption de grossesse 
«pour ne prendre aucun risque » (!), doit-on acceder a sa 
demande par « humanite » ou s’y opposer afin de ne pas 
s’engager dans une derive eugeniste ? 

Bien entendu, il n’existe pas de reponse claire a ces 
questions, plus ethiques, morales ou philosophiques que 
purement medicales ; c’est le colloque singulier entre le 
medecin et la mere (le couple) qui permet d’opter pour la 
solution <c la moins mauvaise », tout en restant dans les 
limites du cadre legal. 

La grossesse est poursuivie, comment 
organiser la prise en charge perinatale ? 

Dans l’hypothese ou la grossesse est poursuivie, il 
convient d’organiser la prise en charge perinatale. Fre- 
quemment, la premiere question posee concerne le mode 
d’accouchement. La reponse est simple : une malforma- 
tion cardiaque, quelle que soit sa gravite, ne necessite pas 
que soit pratiquee une cesarienne, sauf cas tres exception- 
nels. En effet, ce n’est pas avant la fermeture du canal arte- 
riel, apres la naissance, que peuvent apparaitre des signes 
cliniques graves. La cardiopathie n’a pas d’influence sur le 
deroulement du travail. 

La question qui importe reellement concerne le type de 
structure medicale le mieux adapte a la situation. Schema- 
tiquement, quand rien ne permet de prevoir des difficul- 
tes hemodynamiques ou une cyanose majeure, il n’y a pas 
de raison de modifier le lieu d’accouchement initialement 
choisi par la mere avec son obstetricien. Il en est ainsi des 
communications interventriculaires et de la plupart des 


R LA PR ATI 


'}• Le diagnostic prenatal necessite un depistage « de premier 
niveau » lors des echographies de surveillance de la grossesse. 

•) L'echocardiographie foetale specialist permet un diagnostic des 
cardiopathies avec une excellente fiabilite. 

La decouverte d'une cardiopathie doit faire rechercher des 
anomalies chromosomigues et des malformations extracardiagues. 

f En fonction de la gravite de la malformation et des possibility 
therapeutiques, une interruption de grossesse peut etre 
envisagee. 

•) Ouand la grossesse est poursuivie, une prise en charge perinatale 
optimale est organisee par une equipe multidisciplinaire, 
permettant une amelioration du pronostic 
et une meilleure prise en charge psychologigue des parents. 



mm Coupe des quatre cavites. 



GKQ Coupe des quatre cavites. 

VG : ventricule gauche ; VD : ventricule droit. 


canaux atrio-ventriculaires. En revanche, quand des difh- 
cultes sont previsibles (cyanose majeure, insuffisance car- 
diaque, detresse respiratoire), la prise en charge perina- 
tale doit etre organisee dans un centre disposant d’un 
service de reanimation neonatale, pouvant mettre en 
oeuvre une ventilation artificielle et une perfusion rapide 
de prostaglandines de fa^on a maintenir la permeabilite 
du canal arteriel, element essentiel dans de nombreuses 
cardiopathies dites ductodependantes. De fagon optimale, 
un tel centre dispose d’un cardiopediatre disponible a 
tout moment, permettant d’adapter la prise en charge 
medicale et de determiner eventuellement l’indication 
d’une intervention chirurgicale. 

Pour deux cardiopathies, le recours a un centre dispo- 
sant non seulement d’une reanimation neonatale, mais 
aussi d’une equipe cardiopediatrique medicochirurgicale, 
est indispensable. En premier lieu, la transposition des 
gros vaisseaux. En effet, si cette malformation est bien 
toleree pendant la vie foetale, il se peut que la situation soit 
critique des la premiere minute de vie, necessitant l’elar- 
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gissement par catheterisme interventionnel de la commu- 
nication interauriculaire (manoeuvre de Rashkind), qui 
seule permet une oxygenation acceptable avant l’interven- 
tion chirurgicale. En second lieu, le retour veineux pul- 
monaire anormal total, car, en cas de blocage precoce du 
retour veineux pulmonaire, la reanimation neonatale clas- 
sique ne permet pas toujours d’attendre Intervention chi- 
rurgicale dans de bonnes conditions. La proximite imme- 
diate du bloc operatoire s ’impose done. 

Dans certains cas, la determination du lieu optimal 
d’accouchement n’est pas simple. Parfois, cela est du au 
fait que le diagnostic est incertain. Par exemple, le dia- 
gnostic de coarctation n’est le plus souvent qu’un dia- 
gnostic de probability Faut-il prevoir un accouchement 
en centre specialise a la moindre suspicion ? Nous pen- 
sons que non, car cela surchargerait inutilement ces cen- 
tres ; cependant, il faut organiser alors avec l’equipe obste- 
trico-pediatrique du lieu d’accouchement les modalites 
de surveillance : palpation quotidienne des pouls femo- 
raux, consultation cardiopediatrique avant la sortie de 
l’enfant, puis surveillance pediatrique rapprochee pen- 
dant les premieres semaines. 

Dans tous les cas, une bonne coordination prenatale 
entre l’equipe obstetrico-pediatrique et le cardiopediatre 
permet de choisir la solution la mieux adaptee, en privile- 
giant le lieu de l’accouchement initialement prevu si cela 
ne met pas en peril la sante du nouveau-ne. 


CONCLUSION 


Le diagnostic antenatal des cardiopathies permet une 
approche individualisee pour chaque foetus. II a ete 
demontre que cela permettait d’ameliorer le pronostic de 
certaines cardiopathies, comme la transposition des gros 
vaisseaux . 1 2 * * * * 7 Le diagnostic antenatal permet aussi une 
meilleure preparation psychologique pour les parents bien 
informes des modalites de prise en charge de leur enfant. 
A l’inverse, une echocardiographie prenatale, qui exclut 
une malformation, permet de rassurer une femme ayant 
deja donne naissance a un enfant atteint, elle peut ainsi 
envisager la suite de la grossesse avec plus de serenite. 

Le diagnostic antenatal des malformations cardiaques, 
loin d’etre une simple prouesse technique, a des conse- 
quences tres importantes, non seulement medicales, mais 
aussi psychologiques, ethiques, economiques. La prise en 
charge antenatale et perinatale ne peut etre le fait d’une 
seule personne, aussi qualifiee soit-elle, mais d’une equipe 
multidisciplinaire, associant au minimum echographistes, 
obstetriciens, sages-femmes, cardiopediatres, geneticiens, 
reanimateurs neonatologistes, chirurgiens, psychologues 
ainsi que le personnel infirmier. ■ 


Hauteur n ’a pas transmis de declaration de conflits d’interets. 


SUMMARY Prenatal diagnosis of congenital heart disease and its conseguences 

Echocardiography allows the prenatal diagnosis of most congenital cardiac malformations. Although the indications for this specialized ultrasound 
technigue are multiple, suspicion of congenital heart disease at the second trimester ultrasonographic screening has become the most freguent 
indication. Specially trained pediatric cardiologists can confirm the diagnosis or rule it out. If the diagnosis is confirmed, then a fetal karyotype should 
be proposed in most cases and thorough examination of extracardiac organs, should be performed. If the prognosis is poor, French law authorizes 
termination of pregnancy. If the pregnancy goes on, a multidisciplinary team should organize the perinatal care according to expected neonatal 
difficulties. 

Rev Prat 2006 ; 56 : 605-9 
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RESUME Diagnostic prenatal des cardiopathies congenitales de I'enfant et ses conseguences 

L'echocardiographie permet le diagnostic antenatal de la majorite des cardiopathies congenitales. Les indications de cet examen sont multiples, mais 
e'est surtout la suspicion d'une anomalie cardiague a I'echographie de depistage du deuxieme trimestre de la grossesse gui conduit a pratiguer un 
examen detaille par un cardiopediatre specialement entraTne. Celui-ci peut alors confirmer ou infirmer le diagnostic de cardiopathie, preciser le type de 
malformation ainsi gue son pronostic. La decouverte d'une malformation cardiague doit faire rechercher des anomalies des organes extracardiagues 
ainsi gue des anomalies chromosomigues, freguemment associees. Si le pronostic vital ou fonctionnel est compromis, une interruption de grossesse 
pour motif medical peut etre envisagee. Ouand la grossesse est poursuivie, le cardiopediatre organise la prise en charge perinatale de I'enfant a naTtre, 
permettant de I'amener dans les meilleures conditions a un traitement chirurgical. 
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